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PROCESSOS DEGENERATIVOS DA RETINA(*) 
As doenças degenerativas da retina se 
apresentam, em geral, com as característi-
cas de processos mórbidos de base heredi-
tária. Revelam-se como condição congenit'l 
ou surgem, após o nascimento, em tecidos 
aparenterr.ente normais e em pleno desen-
volvimento. São delas exemplos clássicos a 
retinose pigmentar e as distrofias maculares. 
O conhecimento deste grupo de enfer-
midades hereditarias representa indubitàvel-
mente considerável soma de progresso nos es· 
tudos da patologia da membrana nervosa, 
por isso que permite, de um lado, excluí"las 
do quadro das anomalias ou maformaçÕ't'.s 
congenitas e, de outra, separá-las dos pro-
cessos patológicos cerebro-retimianos das 
dislipidoses, das quais as doenças de Tay-
Sachs e de Niemann - Pick são os melho-
res exemplos. Leber, localizando a manifes-
tação mórbida na camada das células pig-
mentares ( tapetum nigrum), criou o têrmo 
de degenPração tapeto-retiniana, o qual de-
fine lesões que incidem primitivamente sô-
bre o ~~ítélio pigmentar ou, como enten-
dem Treacher Collins, Spare e outros, sôbre 
o neuro-~pitélio, comprometendo, de modo 
precoce e definitivo, as célu~as sensoriais e, 
ulteriormente, as camadas mtemas da re-
tina, em::,ora em época variável de apareci-
mento. 
Tomando em consideração êste fato, 
Behr, em 1920, propoz a deno,min~ção de 
heredo-degeneração da macula as diferentes 
formas de afecções familiares mais ou me-
nos limitadas (Franceschetti) à região ma-
cular que aparecem em diferentes épocas 
da vida. Assim, exemplificando, entre ou-
tras, a doença de Best inicia-se na infân-
ci3, a de Stargardt, na adolecência e a co-
roidite dP Tay, na velhice. São os conheci-
dos tipos de heredo-degeneração macular 
infantil, iuvenil viril, pré-senil e renil. 
Ultimamente, a este grupo de manifes-
tações patológicas hereditárias post-natal têm 
sido aplicados os vocábulos abiotrofia e pro-
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cessas hcredo-degenerativos, sendo que oa 
autores inglêses dão preferência ao primeiro. 
Parece, contudo, que, de confonnidade 
com os autores que primeiramente cuidaram 
do problema da abiotrofia (Gowen, Trea-
cher Coll~ns e outros), deve-se entender que 
entre doenças heredodegenerativas e abio-
troficas há, além dos vínculos patológicos 
comuns, características diferenciais impor -
tantes de ordem clínica, genética e anatô-
mica. 
Para os que estudaram o problema, des-
de os seus primórdios, a abiotrofia não é 
mais do que uma forma especializada da 
heredo-degeneração, em que os elementos 
celulares da mais alta diferenciação bioló-
gica são os lesados primitivamente de modo 
precoce. Seria êste o elemento fundamental 
na caracterização do processo abiotrófico. 
Por conseqüência, na retina, a abiotrofia te-
ria como manifestação essencial a alteração 
primitiva dos cônes e bastonetes, conside-
rados os elementos nobres da membrana ner-
vosa ocular. 
Históricamente, êste conceito tem base 
nos estudos de Treacher Collins, quando, em 
1922, no Congresso Internacional de Oftal-
mologia de Washington, expunha claramen-
te o q':'e e:'!endia por afecções degenerativas 
ou ab10troficas, ponderando que se devia 
fazer em relação a essas enfermidades uma 
distinção entre as que são devidas a u~ mau 
desenvolvimento e as que degeneram após 
completo desenvolvimento. Procede, portan-
to, a versão que mais uma vez aqui enca· 
recemos, de que a abiolrofia não abrange to-
dos os processos de degeenração hereditá-
ria, mas que é desta um dos seus capítulos. 
Aliás, Sorsoby (Modem T rends in Oph-
thamology, pg 461, 1940) emite o mesmo 
conceito, definindo a abiografia "como um 
grupo de lesões hereditárias que se apresen-
tam não como anomalias congenitas gros-
seiras, porém como alterações que se de-
senvolvem em tecidos completamente dife. 
(") Apresentado :>o X Cungres'o Brasileiro de Oftalmolo~ia, ,Julho de 1958. 
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rendados". E acentua, a seguir, repisando 
a idéia fundamental: "uma lesão é de ca-
ráter abiotrófico sómente quando o recido 
que ela dâna tenha sido desenvolvido pre-
viamente de forma total, do ponto de vista 
anatômico e fisiológico; e o processo abio-
trófico ou é uma desintegração anatômica 
ou uma debilidade da função fisiológica. 
E' devido a fatores inerentes, hereditá-
rios e não a influências extranhas. 
Reconsiderando o que se tem escrito a 
respeito do capítulo complexo da abiotro-
fia, podemos admitir que êle teve origem 
na controversia havida em tômo da pato-
genia da retinose pigmentar. 
Começou com as clássicas experiências 
de Wagenmann (1890), quando pôde, em 
coelhos, produzir a degeneração das arterias 
ciliares posteriores. Desde então muitos au-
tores (Gonin, 1903), (Nettleship, 1903), 
Greeves e outros sugeriram a hipótese, apo-
iada na experiência de Wagenmann, de que 
a perturbação vascular da coroide era a cau-
sa oculta do processo degenerativo pigmen· 
tar da retina. 
Não é lícito que se deixe de referir ao 
magnífico trabalho de John V. Nicholls 
( 1938), a êste propósito, o qual, confirman-
do as primitivas experiências de Wagenmann 
da produção de degeneração pigmentar da 
retina após secção das artérias ciliares po~t­
teriores, não apoia, antes pelo contrário em 
parte a :nvalida, pelos resultados obtidos, a 
teoria vascular da retinose pigmentar. Embo-
ra válida em seus fundamentos, a experiên-
cia de Wagenmann não tomou na devida 
consideração a presença dos nervos ciliares, 
misturados, enredados, inbricados com os 
elementos vasculares seccionados e que tal· 
vez tenham função trofica ou neuro vascular. 
Outros pesquisadores, como Stock, Le-
ber, Suganuma, Koyanagy atribuíram a ge-
nese da retinite a lesões vasculares da pró-
pria retina que afetariam, em primeiro lu-
gar, os cônes e bastonetes. Ascner, com ra-
zão, conclui, porém, invalidando esta hipó-
tese sem bases nas observações clínicas, pois 
nas perturbações vasculares promovidas pe-
las tromboses e pelas embolias da artéria cen-
~ral da retina nenhuma alteração se averigua 
análoga ao quadro da retinose-pigmentar. 
Por último, com os estudos de Gowers e 
de Collins, surgiu a hipotese de que a reti-
nose pigmentar era conseqüente a uma fra-
gilidade inata dos cônes e bastonetes. E' a 
abiotroiia, processo patológico que destróe, 
de rr:o: 1o pi·,_:::·xe, st:l:~ infiam;:v;ão alguma, 
sem causa exogena, as células sensoriais, em 
virtude de fragilidade congenita (Rodeslob). 
Este é o ponto fundamental da discus-
são atual em tômo do mecanismo patogê-
nico das doenças degenerativas da retina, as 
quais, como a retinose pigmentar e as dis-
trofias maculares, entre outras, consideradas 
processos abiotróficos característicos por ex-
celência, ou assentam em lesões prematuras 
dos cones e bastonentes ou procedem de al-
terações vasculares da coroide "que secun-
dàriamente repercutem sôbre a retina". 
No tocante a esta hipótese, retomando 
as considerações anteriores, alguns autores 
(Greef, Gonin, Ascher) admitem a origem 
coroidéa da retinose pigmentar, entendendo 
Gonin que a atrfoia da coriocapilar (Reds-
lob) deve exercer influência sôbre a in-
tegridade do epitelio pigmentar e das celu-
las sensoriais. A êste respeito, Ascher, par-
ticipando das idéias do grande professor sui5· 
so, considera que tôdas as lesões retinianas 
são explicadas pelas perturbações processa-
das no sistema da coriocapilar. E concluiu, 
segundo Redslob, que na grande maioria dos 
casos, as lesões primitivas devem ser loca-
lizadas na coroide. 
Entretanto, nas pesquisas anatomopa-
tológicas de Verhoef ( 1931 ) e de Hervouet 
( 1954), depara-se a quase integridade da 
coriocapilar, podendo-se em geral considerar 
que a circulação da coroide é normal. 
Estes fatos levaram a Verhoef a con-
cordar com Leber (1916) e Collins (1919) 
que a lesão essencial da retinose pigmentar 
é a degeneração do neuro-epitélio, precedida 
da lesão primitiva dos bastonetes. 
Mais recentemente ( 1938) , Bourne, 
Campbel e T ansley revelam, através de es-
tudos histológicos de ratos que apresenta-
vam lesões hereditárias retinianas análogas 
à retinose pigmentar do homem, a ausência 
de alterações vasculares na coroide-retina. 
E a analogia, entre essas afecções do 
animal ·e do homem, sobe de ponto pelo 
fato de que a doença nos ratos era também 
quadro de degeneração progressiva da reti-
na, devido à fragilidade inata de suas célu-
las sensoriais. , 
Alérr dos achados anatomopatológicos 
e das investigações experimentais em am-
mais, há um sinal a favor da hipótese da 
lesão das células nobres da retina, de ordem 
clínica, a hemeralopia, que é o primeiro 
sintoma da enfermidade e que traduz o 
comprometimento das células visuais. 
Neste sentido, já Hepburn (1939), na 
discussão do ~rabalho de A. Sorsoy (The 
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abiothophies of the retina and choroid), pon-
dera que, inicialmente, «? yocábulo abiotro-
fia foi aplicado para defi.mr uma degenera-
ção primitiva e para exphcar algumas doen-
ças do sistema nervoso de constituição epi-
blástica. Posteriormente, porém, extendeu-se 
a denominação à explicação de muitas en-
fermidades de formação mesobiástica, como 
as afecções da coroide. . •M 
Tem sido esta a opmtao generalizada 
dos primeiros cientistas que acreditavam que 
a lesão se localiza na própria celula, que, a 
sequir, se d~gen~ra. Conto~?' há os que a-
preciam a ftxaçao da debthdade em tomo 
da celula, que, por sua vez degenera já 
quando a sua evolução fôra ultimada. Neste 
caso, com razão, Hepburn enrende que não 
se trata de abiotrofia, porém de degenera-
ção secundária. 
Nos trabalhos de H . B . Parry 0953), 
encarando uma forma de abiotrofia progres-
siva generalizada da retina de cães, com-
parada já anreriormente por Magnusson co-
mo semelhantes à retinose pigmentar huma-
na, observa o autor inglês que a degenera-
ção começava por uma desintegração gra-
dual e expontânea dos bastoneres e de seus 
núcleos, logo após a retina ter alcançado 
maturidade funcional (cêrca de 80 dias de-
pois da concepção ou 18 a 21 dias depois 
do nascimento). 
Os mesmos fatos deparam-se nas pes-
quisas efetuadas por Boume Campbel, e 
Tansley ( 1938), cujos resultados revelam 
uma forma de catarata nos ratos e a ocorrên-
cia também de uma forma particular de de-
generação da reti~a, transmitindo-se gené-
ticamente à maneira mendeliana recessiva. 
A lesão retiniana apresentava nítida seme-
lhança com alguns casos de retinose pigmen-
tar humana. As celulas visuais, após histo-
genese normal degeneravma e desapare· 
, d . 
ciam. Posteriormente, as cama as mtem:1s 
(Granulosa e das celulas ganglionares), tam· 
bém se desintegravam, provàvelmente. con-
dicionado êste fenômeno ao desaparecimen-
to do neuro-epitélio. Por outro lado não se 
observava alteração alguma vascular da co-
roide. 
. Do ponto de vista anatomopatológico, 
F. Hervouet, em 1954, chega às mesmas 
conclusões: a lesão essencial consistia na de-
generação, na lise progressiva e, enfim, no 
desaparecimento das celulas visuais. No ca-
so em apreço tratava-se de olhos de um mo-
ço de 19 anos, portanto sem alterações his-
tológicas de esclerose-vascular, sucumbido 
em conseqüência de nefrite aguda. 
A par desses achados clínicos anatômi-
cos coincidentes, que procuram elucidar a 
patogenia da retinose abiotrófica, vários pes-
quisadores têm empreendido investigações 
experimentais, empregando substâncias de 
toxicidade eletiva para a retina (atoxil, por 
lgerscheimer; adrenalina, por Sato; e os com-
postos iodados por Schreiber, Riehn, Hom-
ma, Kalt, Sorsby, Noel, Karli e outros). 
Desta forma foram observadas alterações 
da camada neuro-epitelial, traduzindo-se por 
verdadeiros processos de retinose pigmentar 
experimental. 
De modo geral, a lesão essencial, como 
menciona Sorsby, ao empregar o iodato de 
sódio se revela no neuro-epitelio, iniciando-
se as alterações histológicas no epitelio pig-
mentar, com migração das celulas pigmen-
tares, e indo até a desintegração dos cônes 
e bastonetes, que se tomam irreconhecíveis. 
O quadro simula, em última análise, o as-
pecto da retinose pigmentar humana. Já com 
o emprêgo de outro tóxico seletivo, o perbo-
rato de sódio, a degeneração pigmentar é 
maciça, apresentando as lesões alguma SE'!· 
melhança com uma reação inflamatória. 
Com a reserva natural que se deve guar-
dar da observação inicial desses fatos, "na 
sugestões que transparecem de tais achados, 
diz Sorsby, são as de que provàvelmente o 
iodato atue em virtude de propriedades oxi-
dantes e que os aspectos da lesão determi-
nada pelo perborato sejam devidos, com tô-
da probabilidade, à diferença no grau de 
ação dos dois produtos. Admitir-se-ia, então, 
a hipótese de que a retinose pigmentar é 
causada por alteração metabólica congenita 
e a corio-retinite pelo tóxico tecidual intro· 
duzido por via externa. 
O resultado dessas pesquisas vem ao en-
contro cas idéias coincidentes de Karli e 
de Redslob no que tange às conclusõa de-
c~rrentes do estudo das retinoses experimen-
tais . 
. Assim é que Karli, fazendo uso do mo-
nOiodoacetato de sódio, observou histológi-
camenre que as celulas visuais eram atingi. 
das antes do epitelio pigmentar. Os bastone-
tes se apresentavam totalmente degenerados 
e as células pigmentares ainda com aspecto 
normal. 
. Tentando esclarecer a patogenia das re-
hnoses abiotroficas, Karli julga que a reti-
nose pigmentar pode ser o resultado histopa-
tológico de, pelo menos, dois mecanismos 
diferentes. Ambos, absolutamente indepen-
dentes um do outro, conduzem ao mesmo 
resultado, isto é degenerencia progressiva 
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das camadas externas da retina. Trata-se, 
nos dois casos, de perturbação da nutrição 
destas camadas retinianas, de natureza 
quantitativa, num caso e, qualitativa, no ou-
tro. A deficiência quantitativa é devida a 
comprometimento da circulação coroidea 
que pode corresponder a diferentes etiolo-
gias (Redslob). A deficiência qualitativa 
consiste em disturbio bioquímico bem defi-
nido bloqueando um processo metabólico 
de importância vital para as células visuais. 
Este processo patológico provávelmente dá 
origem às retinoses descritas por Bourne, 
Campbell e Tansley no rato; por Brückner, 
Tansley e Karli no camondongo; e por Pe::--
ry no cão. Em todas estas lesões da retina, 
as circulações coroideas e retinianas são nor-
mais, pelo menos no começo da evolução. 
Do ponto de vista clínico e anatômico, a 
opinião de Redslob vem ao encontro dos 
resultados obtidos através do estudo das re-
tinoses experimentais, quando faz menção 
de dois grupos de degeneração pigmentar 
da retina. No primeiro, tudo se passa como 
se na origem da pigmentação retiniana se 
encontre um ptocesso inflamatório locali-
zado nas camadas médias e internas da co-
roide (sífils, sarampo, escarlatina, difteril.l, 
infecção post-vacinal, etc.). São, portanto, 
formas autonomas. 
No segundo grupo, no qual a herança 
é a base da patogenia, um gen parece en-
trar em ação por intermédio de um hor-
monio. Este gen hereditário ataca ao mes-
mo tempo à retina, aos centros mesencefáli-
cos e a todos os elementos responsáveis dos 
distúrbios do aparelho auditivo, tudo, poi:;, 
toma dependente do mesocefalo. 
Se passarmos agora a encarar as for-
mas centrais das hedero-degenerações da re-
tina ou retinoses abiotroficas maculares, de· 
nominadas também distrofias maculares, das 
quais a doença de Stargardt é a mais repre-
sentativa e característica, iremos comprovar 
que as manifestações histológicas são analo-
gas às formas periféricas descritas a propó-
sito do estudo da retinose pigmentar, hes-
peranópica de Hervouet. 
Clinicamente, a doença de Stargardt 
(1909) , segundo Til! é, em sua forma pura 
se caracteriza: 
1.9 - Pelo início insidioso, entre 8 e 15 
anos, com baixa da agudeza visual; 
2.11 - pela distrofia macular; 
3. 9 - pela evolução lenta e progre88iva até 
a perda da visão central. 
No que conceme ao aspecto hitológico 
das distrofias maculares, coligimos, na lite-
ratura médica os poucos casos descritos de 
heredo-degenaração, inclusive da doença de 
Stargardt. 
Nos casos desta enfermidade, tratar-se-
ia das formas com perturbações psíquicas 
e demencia, as quais, a rigor, não podem 
ser consideradas como se fossem idênticas à 
forma macular pura. Servem, contudo, para 
que possamos dissociar, como veremos mais 
adiante, das distrofias maculares as formas 
moto vizinhas das afecções heredo-degene-
rativas cerebro-retinianas. 
Assim, num caso estudado por Collins 
de coroidite de Ooyne, cujo aspecto oftal-
moscopico muito se aproxima da doença de 
Stargardt, foram encontradas lesões pura-
mente neuro-epiteliais. Nos casos de Spiel-
meyer (forma com perturbações psíquicas) 
a única lesão, averiguada por Stock, consis-
tia em degeneração dos cônes e bastonetes. 
Mas já nas três observações de Wandless, 
Brooks descreveu lesões maculares e lesões 
cerebrais (degeneração das celulas pirami-
dais). Mayou (1915) relata, em casos de 
degeneração macular com perturbações psí-
quicas, nos quais a esclerotica e a coroide 
eram normais, sem alterações vasculares, o 
desaparecimento completo da camada dos 
núcleos internos das células ganglionares, 
dos cônes e dos bastonetes. Para este autor, 
as lesões acima referidas são e88encialmente 
da mesma ordem que as da doença de Tay-
Sachs (lesões das células ganglionares da 
retina, das células cerebelosas de Purkinje, 
das células piramidais da cortex e da• cé-
lulas da substância parda da medula), com 
a diferença de que na doença de Tay-Sachs 
existe edema mais acentuado perímacular 
nas camadas intemucleares, estando a cama-
da dos cônes e bastonetes quase intata; en· 
fim, ausência da pigmentação macular. Além 
disso, existe fora da região macular dege-
neração das células ganglionares. 
Os mesmos achados verificou Coats, em 
caso de doença de T ay-Sachs: as lesões es-
tavam confinadas às células ganglionares 
e às camadas das fibras nervosas, encontran-
do-se integras as camadas de grãos externos, 
dos cônes e do epitélio pigmentar. Segundo 
Collins, uma tal evidência histológica mos-
tra que as lesões da doença de Tay-Sachs 
(células ganglionares comprometidas e in-
tactas as de cônes e bastonetes) são total-
mente diferentes dos casos de degeneração 
retiniana que se iniciam na macula e que 
nela evoluem. São estas, como as outras, ca· 
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sos típicos de retinite pigmentar, isto é, de-
generação pigmentar do neuro-epitélio sem 
lesões vasculares e devidos provàvelmente à 
perda prematura da vitalidade estrutural. 
Passando agora aos casos descritos his-
tológicamente como de heredo-degeneração 
macular em pessoas idosas (Nagel, 1875 aos 
73 anos· Harms em 1904, aos 77 anos; 
Behr edt 1921, 'aos 78 anos; e Klien, em 
1950, em mulher de 60 anos), foi obser-
vado o seguinte quadro: 
No caso de Nagel, segundo Klien, o as-
pecto oftalmoscopico mostrava áreas macu-
lares ocupadas por uma associação de pig-
mentos e de depósitos brilhantes, isto é, o 
quadro típico das distrofias maculares. His-
tológicamente, havia larga alteração do neu-
ro-epitélio, extensa destruição do epitélio 
pigmentar e numerosas drusas, contendo de-
pósitos de carbonato de cálcio, clinicamente 
visíveis como corpos brilhantes. A porção 
vascular da coroide era normal. 
No caso de Harms, com diagnóstico clí-
nico de degeneração macular, cujo doente 
apresentava reduzida agudeza visual, o es-
tudo histológico revelou alteração das célu-
las do epitélio pigmentar. Este era destacado 
da lâmina basal por coagulas de albumina, 
havendo modificação no neuro-epitélio. 
Harms foi o primeiro que definitivamente 
regeitou a hipótese das alterações dos vasos 
coroideos como fundamento das lesões reti-
nianas e do epitélio pigmentar, consideran-
do exclusivamente retiniana a natureza da 
doença. 
De acôrdo com Klien, foi Behrs quem 
apresentou o mais pormenorizado relatório 
a respeito de um caso de heredo-degenera-
ção. Neste, as alterações do neuro-epitélio, 
muito mais extensas do que as da camada 
nuclear externa, indicavam a progressão de 
fora para dentro da degeneração. Os vasos 
da coroide eram normais. 
No caso de Klien, a paciente de 60 anos 
foi observada durante 19 meses antes da 
enucleação. 
Na longa descrição do relatório histoló-
gico, destaca-se, como fato essencial, a al-
teração de neuro-epitélio como fundamento 
d~ do~nça macular. Do mesmo modo, a Ia-
roma basal da coroide e os vasos da coroi-
de não apresentavam sinais de alterações, 
bem como não havia também indícios de in-
flam~ção, quer da retina, quer da coroide 
em torno da lesão macular. 
Confirmando estes trabalhos, devemos 
mencionar o lugar que atualmente a doença 
de Tay-Sachs, idiotia amaurotica infantil 
' 
ocupa no quadro das doenças heredo-degc-
nerativas, decorrência dos mais recentes es-
tudos de sua etiologia e de sua patogenia, 
que a excluem do capítulo das distrofias ma-
culares heredo-degenerativas. 
A doença de Tay-Sachs, juntamente com 
a de Niemann-Pick, se acha hoje compen-
diada no quadro da patologia neuro-ocular 
que tem por expressão uma perturbação me-
tabólica dos lipídios, precisamente a dislipi-
dose de fosfatidios. 
E' um aspecto novo e interessante des-
tas duas afecções, reconhecidas agora (Sors-
by) como distrofias lipídicas generalizadas, 
"não havendo, pois, nada que se leve a acre-
ditar que as distofias maculares sejam alte-
rações patológicas dos lipídios" . 
E' bem possível, portanto, que novos 
estudos eliminem do quadro atual das here-
do-degenerações outras entidades clínicas, 
quando bem devassadas forem em sua inti-
midade patogênica. 
Ja Sorsby, em 1935, talvez entreven-
do novas separações do quadro das abiotro-
fias, procurou conciliar as divergências, pro-
pondo dividí-las conforme se associassem 
com as afecções do sistema nervoso central 
(Tay-Sachs, Batren, Mayon, Laurence-Mo-
on-Bardet-Biedl); com as da pele (Gronblad-
Strandberg;) com a do sistema ósseo (de 
acôrdo com Adrogué); e com as lipidoses. 
Não insistiremos a êste propósito, por 
isso que já há três contribuições relativas ao 
assunto apresentadas aos congressos de of-
talmologia realizadas em Belo Horizonte, 
1939, e em São Paulo, 1954, pelo que ago-
ra vos fala sôbre "Manifestações oculares dos 
distúrbios do metabolismo"; por A. F rances-
chetti e seus colaboradores O. Klein e J. 
Babel em tômo do tema oficial "Distúrbios 
do metabolismo dos lipídios em "Oto-Neuro 
Oftalmolgoia"; e pelo professor Oiogo Fur-
tado, de Lisbôa, a respeito dos "Lipoidoses 
Nervosas". 
Em última análise, as investigações ana-
tomo-patológicas, as observações de proces-
so~ espontâneos degenerativos na retina de 
ammms análogos à retinose pigmentar hu-
~ana, e a pesquisa experimental de substân-
Cias de toxidade eletiva para a retina vão 
pouco a pouco elucidando o mecanismo pa-
togênico das afcções degenerativas retinia-
nas. 
Através desses estudos já se vislumbram 
conclusões definitivas, que, parece, darão 
base à compreensão da genese das dege-
nerações pigmentares como expressão de 
degeneração neurogênica da membrana ner-
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vosa ( Karli) , manifestação real do têrmo 
abiotrofia, considerada como significando a 
lesão primitiva das células visuais. 
Estes fatos vêm em abono da opinião 
defendida por Treacher Collins, o qual en-
cara e define a abiotrofia como devendo ser 
considerada sob um conceito particular da 
doença hereditária, assim entendida: 
1.'1) Os tecidos em potencialidade abio-
trófica alcançam seu completo desenvolvi-
mento e só a partir deste momento é que 
degeneram. Permite êste fato distingui-los 
dos de anomalia congênita. 
Existem variações na data do apareci-
mento da abiotrofia iniciando-se algumas 
formas na mesma idade da mesma família 
e, outras, em idades diferentes para cada in-
divíduo. 
2.'1) A doença acomete vários membros 
de uma família em uma ou em duas gera-
ções. Daí ressalta o caráter inerente, inato, 
vital da abiotrofia. Existem, contudo, casos 
isolados. 
3.") Estas lesões são geralmente bilate-
rais, mas sua extensão é limitada a determi-
nado território anatômico (no sistema ner-
voso, por exemplo, não ultrapassa determi-
nadas categorias do neurônio). 
Esta limitação diferencia as lesões dege-
nerativas das lesões inflamatórias. 
4.'') São lesões progressivas, fato êste 
que, com seu caráter inerente, inato, vital, 
as faz distinguir dos estados tóxicos que 
têm antes tendência a desaparecer quando 
cessa a ação dos tóxicos e a de não se trans-
mitir de uma geração a outra. 
5.'' A abiotrofia fere os tecidos que 
atingiram alto grau de especialização (co-
nes, bastonetes, órgãos de Corti, células pi-
ramidais, células dos corpos medulares, fo-
liculos pilosos, tecido muscular etc.). 
Observa-se, a miude, sob o título de 
lesão sup·erposta, a hipertrofia dos tecidos 
menos diferenciados, tais como o tecido con-
juntivo; entretanto esta hipertrofia é secun-
dária na abiotrofia e não primitiva, como 
na esclerose. 
Os trabalhos de Nicholls e de Bourne, 
Campbell e T ansley relativos à retini te pig-
mentar, nos ratos, que revelam que os pri-
meiros sinais de degeneração se encontram 
no núcleo, levam a se considerar a hipótese 
muito plausível de que "as células morrem 
em conseqüência de alguma perturbação de 
::cu metabolismo celular" . 
Seri::. êst-: fa:o, de ordem experimental, 
mais um elemento conclusivo em favor da 
teoria abiotrófica da lesão primitiva das cé· 
lulas sensoriais da retina, base de seu pro-
gresso degenerativo. 
A consideração das duas formas clíni· 
cas e anatopatológicas, atraz aludidas, faz 
ressaltar a teoria unicista que, há muito 
( 1941), com outros autores, emitíamos el11 
tôrno da origem comum dos processos de· 
generativos retinianos. 
Aliás, é o conceito que está mais con· 
forme com os fatos da observação clínica e 
histológica. 
E' o que também se depreende do ar· 
tigo de J . F rançois (1952), intitulado "De· 
generescença macular senil e hereditarieda· 
de", no qual pondera criteriosamente o pro• 
fessor belga, atualmente uma das autorida· 
des na matéria: "Entre tôdas as variedades 
de degeneração heredo-familial da corio-re· 
tina, existe uma gama de formas interme· 
diárias, indo das mais simples aos tipos mais 
complexos, que a idéia de uma heredo-de-
generação única vem naturalmente ao espí· 
rito e isto tanto mais fàcilmente quanto for-
mas de transição e tipos aparentemente di-
ferentes podem se encontrar em uma úni-
ca e mesma família. Assim é que se lançar· 
mos as vistas sôbre trabalhos que aparece· 
ram a respeito das afecções heredo-de~ne· 
rativas da macula, embora o polimorfismo 
das lesões seja evidente, colhe-se, contudo, 
a nítida impressão de que tenhamos sem ra· 
zão esforçado-nos para encontrar para elas 
denominações e características diferentes, por 
que entre as fórmas supostas típicas existem 
outras fórmas intermediárias. E, de fato, tô· 
das as distrofias maculares representam fun· 
damentalmente a mesma lesão heredo-dege· 
nerativa, a mesma degen-erescença tapéto· 
retiniana central, que dará em famílias dife· 
rentes, e em idades diferentes, aspecto oftal· 
moscópico diferente". 
Da mesma maneira, em trabalho sôbre 
hereditariedade e abiotrofia ( 1940), consi· 
derando o mecanismo da transmissão dessas 
retinoses abiotróficas e analisando a época 
de seu aparecimento, entendíamos que tam· 
bém por êstes aspectos havia identidade da 
manifestação hereditária, a qual revela a pe· 
renidade constitucional do indivíduo e o vín· 
culo hereditário que liga uma às outras . E' 
exemplo de que a hereditariedade é uma, 
mas as formas de suas complexas exteriori· 
zações é que variam obedecendo, entretanto, 
aos cânones que regulam a maneira de trans· 
missão dos caracteres fisiológicos ou patoló· 
gicos. 
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Entremostra-se, através desses conceitos, 
claramente, a unidade morbida das doenças 
hereditárias retinianas. Atentemos mais de-
tida e demoradamente para elas e iremos 
observar a procedência dos fatos patológicos 
desenrolados em fase diversa da evolução 
do indivíduo e originados na perturbação ín-
tima de um gen alterado. Conservam êles, 
quer exteriorizados na primeira infância, 
quer na idade madura ou na velhice, os 
caracteres que traem os processos degene-
rativos hereditários, denominados abiotrófi-
cos: é a completa diferenciação do tecido 
precocemente acometido após o nascimen-
to. Quanto mais nos detivermos na análi-
se dêsses processos mórbidos tanto mais va-
mos observar que êles se imbricam uns com 
os outros, como se pertencessem a uma gran· 
de família de lesões degenerativas unidas 
por um élo comum, que é a incidência da 
fôrça hereditária, que os engloba e os con-
funde mutuamente. 
Vale dizer que a diversidade de feição 
que elas tomam não deve ser encarada su-
perficialmente, como se foram entidade mor-
bidas autônomas. 
Devemo-nos, mesmo para aquelas afec-
ções, cuja independência nosológica atual-
mente não sofre ainda contestação, conser-
var reservados até que outros elementos se-
~i?ticos o~ recursos de outra índole possi-
b1htem me1os de as caracterizar. 
O polimorfismo dessas entidades mor-bida~ hereditárias é, muitas vezes, um traço 
p~rbcular de suas manifestações, que se a-
mmde pode desviar a atenção do pesquisa-
dor, outras vezes propicia, ao contrário, ele-
mentos de caracterização para individualizar 
a afecção, quando a observação dos fatos não 
se detiver sómente na apreciação contempo-
rânea da doença, mas fôr mais além e inves-
tigar, na genealogia dos casos registrados, 
o quadro sintomático com que se revestiu 
na aparência. 
A retinose pigmentar abiotrófica oferece, 
nesse particular, a exemplificação da nova 
orientação que procura discernir a natureza 
exata ~da afecção hereditária não pela mani-festaç~o enganadora fenotipica, mas pela 
pesqUtsa de seu comportamento genetipico. 
Quantas_ ve~es, na primeira geração, a de-
generafiao Pigmentar da retina reveste (Fro· 
ment, onnet_ e Colrat) o tipo periférico; na 
s_egunda, o hpo .macular; e, na terceira, o 
bpo, ~acula~ e ctrcumpapilar. Fórmas oftal-mo~oglcas d1fer~n_tes, na verdade da mesma 
entidade nosolog1ca, que poderiam ser en-
caradas como afecções autônomas e que, 
entretanto, não são mais do que formas de 
passagem entre um e outro tipo clínico. A 
variação morfológica, nestes casos, traduz 
o acometimento de um ou de vários siste-
mas ou órgãos, que degeneram, sob a influ-
ência da alteração fatorial. E' a mutação 
nociva ou desfavorável do gen a criar a do-
ença com exteriorização morfológica variada. 
E' a origem, por outro lado, da sistema-
tização das doenças hereditárias do fundo 
ocular cuja classificação tem obedecido (Re-
nard e Fontaine) a critérios diferentes: ou 
da autonomia patológica (Behr e Elwyn), 
ou do tipo de transmissão hereditária, (Fran-
ceschetti), ou da evolução (Leinfeld, Car-
ro! e colaboradores) ou da topografia ma-
croscópica. 
Nas primeiras tentativas de classificação, 
foram consideradas entidades abiotróficas a 
atrofia óptica hereditária de Leber, por Go-
wers, a degeneração pigmentar da retina, por 
Collins e um grupo de afecções neurológicas, 
todas consideradas como tendo caracteres 
de enfermidades hereditárias, desenvolven-
do-se, como vimos, em tecidos aparentemente 
normais em diferentes períodos de vida. 
F oi, paulatinamente, avultando êste gru-
po de degenerações precoces hereditárias de 
tal modo que Treache rCollins, em 1922, 
capitulava, entre essas doenças, a retinose 
pigmentar, a degeneração macular simétri-
ca familial, a atrofia óptica hereditária de 
Leber, a coroidite familial de Doyne e a de-
generação da córnea de Groenow. 
Mais tarde, 1934 e 1938, A. Sorsby, 
um dos pesquisadores que mais têm estu-
dado o problema das heredo-degenerações, 
amplia-lhe o quadro, englobando a atrofia 
girata e as escleroses coroideas. 
l\lais recentemente, no Congresso Inter-
nacional de Oftalmologia de Londres, efe-
tuado em 1950, A. F ranceschetti, com seus 
colaboradores O. Kiein S. Forni e J. Babel, 
com a autoridade do grande e conceituado 
r:nestrc, universalmente acatado, retoma o 
estudo das degenerações tapeto-retinianas 
e expõe nova classificação amparada em ba-
ses da genética, mostrando que há marca-
da variação nos modos de herança de fa-
mília a Íamília e coincidência nas manifes-
tações clínicas dessas lesões. 
Distingue dois grupos principais: 
a) - As afecções cerebro-retinianas. 
h) - As afcções retinianas sem compli-
cações neurológicas. 
Considera as características das degene-
nu;·">::s ~apeto-retinianas, que, como as afec-
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ções neurológicas heredo-famaliais apresen-
tam três qualidades fundamentais:' 
. 1. '!) - Homocronia: a doença se ma-
mfesta na mesma idade nos diferentes mem-
bros duma mesma família. 
2.'1 ) - Homologia (homotipia): ana-
Ioga sintomatologia clínica nos diferentes 
membros de uma mesma família. 
3.'') Progressão: evolução de tendência 
progressiva. 
As vezes, observa-se em cada geração 
seguinte uma precessão do aparecimento da 
doença (anteposição) e agravação do qua-
dro clínico. 
O ~parecimento da doença é mais pre-
coce e mtenso nas gerações sucessivas e ade-
mais a aç.ão. polifênica mostra que, em ge-
ral, a mawna dos gens não só condiciona 
um caráter sinão, quase sempre, a vários, 
que tanto morfológica como topográficamen-
te pod~m .ser m_uito diferentes (hemeralogia 
com miOpia, retmose pigmentar com surdez 
distrofia miotônica com catarata sindrom~ 
de Bardet-Biedl, etc.). ' 
A ocurrência das degenerações tapeto-
retinianas e heredo-ataxicas na mesma fa-
mília permite que F ranceschetti e seus co-
laboradores considerem tanto o ponto de vis-
ta unicista (alternância familiar do fenoti-
po), com o ponto de vista dualista (mani-
festação independente de diferentes gens). 
A classificação de Franceschetti, cujo 
desdobramento a seguir iremos acompanhar, 
é um guia precioso no estudo do capítulo 
complexo da patología neuro-ocular das he-
redo-degenerações. Ei-la: 
A) -Degenerações cerebro-retinianas: 
1.0 ) - Idiotia amaurotica infantil 
( T ay-Sachs) 
2.~) - Idiotia amaurotica infantil tar-
dia (Bielchowsky) 
3.") - Idiotia amaurotica juvenil (Vo-
gt -Spilmeyer-Ba tten. Ma yo u) 
4.'-') - Idiotia amaurotica do adulto 
(Kufs). 
B) - Degenerações tapéto-retinianas sem 
lesões do sistema nervoso: 
1.") - Amaurose tapéto-retiniana in. 
fantil. 
2.'') - Degeneração pigmentar típica. 
C) - F o~~as atípicas da degeneração pig-
mentar rehmana: 
a) - Retinose pigmentar sem pigmento 
b) - Retinose pigmentar unilateral. 
Y) - Retinose pontuada albescente. 
s) - Atrofia girata. 
J?) - ~indromes principais, nas quais a re-
tmose pigmentar pode figurar (formas com-
plicadas): 
a) - Com surdo-mudês. 
b) - Com heredo-ataxias. 
c) Com oftalmoplegia. 
d) - Com asindrome de Bardet-Biedl. 
2.'') - Heredo-degenerações da macula 
(degeneração pigmentar tipo central) 
a) - Forma congênita ou infantil (Best). 
b) - Forma juventil (Stargardt). 
c) Formas adulta e pre-senil (coroídíte 
gira ta de T ay) 
d) Formas exsudativa e hemorrágica-
exsudativa ( Sorsby). 
f) - Formas raras: 
a) Degenerações hialinas da região 
macular: tipo Holthouse e Bat-
ten: tipo Bikerton. 
b) - Coroidite de Doyne 
c) - Malatia leventinese 
3.'') - Esclerose coroidea. 
4.'') - Coroideremia. 
Outra classificação que merece também 
ser enunciada é a de Herman Ekwyn. 
Herman Elwin, em 1948, em seu livro 
"Diseases of the retina" e, posteriormente 
em 1953, propõe uma classificação clara ~ 
didática dos processos degenerativos da re-
tina sob o fundamento de que a lesão pri-
mitiva pode acometer isoladamente qual· 
quer uma das camadas da retina. Assim, 
entendendo que cada um destes elementos 
da retina está propenso a sofrer alguma 
forma de heredo-degeneração, classifica as 
donças heredo-degenerativas localizadas em 
cada uma das camadas retinianas. 
A sedimentação dos processos morbi-
dos, podemos na realidade assim conside-
rar, iria desde a membrana vítrea de Bruch 
er:t virtude de suas íntimas relações anatô~ 
m1cas com a retina, às demais camadas da 
membrana sensorial. Na lamina de Bruch 
teriam origem a degeneração disciforme d~ 
Kuhnt-Junius e as estrias angioides. 
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1.9 ) - No epitélio pigmentar, é estuda· 
da a presença das Verrucosidades hialinas (drusas). 
2.9 ) - Na camada do neuro-epitélio, 
são classificadas: • 
a) - As formas centrais, de acôrdo com 
Behr (coroidite de Tay, coroidite familial 
de J?oyne, degeneração macular familial con· 
g~~tta de Best, degeneração progressiva fa· 
mdtal hereditária de Lutz). 
. h) - As formas periféricas: Retinose Ptgmentar: 
l.Q) Pura 
2.Q) Associada (com a degeneração 
macular; com a cegueira cromática: com 
a s~rde~: com as perturbações mentais; com 
0 ~1PO JUVenil da idiotia amaurotica: com 
a smdrome de Laurence-Moon Bardet-Biedl) • 
3. 'I)_ -. Na. camada de celulas ganglio-
nares, sao ms~ntas três afecções que têm 
lambem nas celulas ganglionares do sistema 
n~rvoso central as mesmas alterações anatô-
mtcas: 
a) - A idiotia amaurótica familial de Tay· 
Sachs. 
b) - O tipo juvenil de Vogt-Spielmeyer. 
c) - A doença de Niemann-Pick. 
4.'1) - Nas camadas das células nu-
cleares são capituladas a degeneração cis-
toide (senil, pré-senil e dos míopes) e a re-
tinose circinada. 
5.Q) - Na camada das fibras nervosas 
não há doença heredo-degenerativa conhe: 
cida, lembrando Elwyn que a esclerose tu-
berosa, embora de difícil classificação, é en-
fermidade de caráter hereditário, que afetan-
do o sistema nervoso central envolve tam-
bém a camada de fibras nervosas da retina. 
Ademais, Elwyn, esposando as idéias de K~hrer, abrange, em sua classific~ç~o, o se· 
g~mte grupo de doenças hereditanas e fa-
mtliais que permanecem tôda a vida pràti-
camente estacionárias: 
a)-
b) 
c) 
d) 
Retinite punctata albescente. ~emeralopia congenita. 
oença de Oguchi. 
Daltonismo. 
J:. atrofia girata da coroide-retina e a corot~eremia são afecções que apresentam 
relaço_:s Patológicas com o grupo das dege-
neraçoes do neuroepitélio. 
A classificação de H. Elwyn incontestà-
velmente merece ser considerada, pela sua 
clareza, simplicidade e base anatômica, pro-
gresso relevante no complexo estudo dos pro-
cessos degenerativos da retina. 
Seria louvável e inreressante se, com os 
estudos clínicos, genéticos, histopatológicos 
e experimentais, pudessemos dissociar estes 
diferentes processos heredo-degenerativos 
uns dos outros, de forma que ficasse estabe· 
lecido nítida separação entre si, assim como 
já podemos distinguir as a!ecç~ ~~iotrófi­
cas caracterizadas pela lesao pnmttiva das 
células sensoriais. 
Destarte poder-se-ia encarar os proces-
sos heredo-degenerativos retinianos sob qua-
tro formas, ligadas entre si pelos vínculos 
patológicos comuns, mas isolados pelos ca-
racl'eres distintivos que poderiam, desde lo-
go, individualizá-las. A degeneração tapéto 
retiniana significaria exclusivamente as le-
sões quP. se originam nas células pigmenta-
res. Assim considerando, pertenceriam a es· 
ta divisão as verrucosidades hialinas. 
O capítulo das abiotrofias, cuja lesão es· 
sendal é a alteração histológica dos cônes 
e bastonetes, abrangeria as distrofias macu-
lares centrais e as retinoses pigmentares pe-
riféricas. 
O capítulo das doenças heredo consti-
tucionais compreenderia o grupo de afecções 
referidas por Elwyn, que se mantém, quan-
to à evolução, estacionárias. O grupo, mais 
amplo e variado, das heredo-degenerações 
própriamente ditas, reuniria tôdas as demais 
afecções não incluídas nas divisões anterio-
res. 
Em síntese, os processos de~nerativos 
da retina compreenderiam: 
1.'-') - As degenerações, tapéto reti-
nianas, tendo como expressão anatômica a 
lesão do epitélio pigmentar. 
, 2.Q) - As abiotrofias, tendo como ca-r~ter fun~amental a desintegração primi-
tiva dos cones e bastonetes. 
. 3.'1) - As doenças heredo-constitucio-
nats, tendo como feição especial a parada de 
sua evolução clínica. 
4.'') -As heredo-degenerações própria-
mente ditas, reunindo tôdas as demais en-
tidades clínicas que não tivessem assento 
nem no epitélio pigmentar e nem no neuro-
epitélio sensorial. 
De modo esquemático, assim podere · 
mos considerar os processos de~nerativos 
da coroide retina (V. quadros anexos). 
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PROCESSOS DEGENERATIVOS DA CORóiDE-RETINA 
ENSAIO DE CLASSIFICAÇÃO 
(CORRtA MEYER) 
Sede Enf,ermidade Séde Enfermidade 
1 Esclerose coroidea 
~ Coroideremia 
HEREDO 
DEGENERAÇÕES 
prôpriamente d iras 
DEGENERAÇÕES 
TAPETO-
-RETINiA NAS 
AB!OTROFIAS 
DEGENERAÇÕES 
heredo-
-con stitucion., i s 
Coróide 
l Atrophia gyrata ( ?) 
I Degenerações disciforme macular de Coppez-Daniz ou 
lâmina vítreo) Junius-Kuhnt. 
de Bruch. L Estrias angióides. Sindrome de Grõnblad-Strandeberg 
( r ld iotia amaurótica infantil ( Toy-Sachs) 
I Idiotia amaurótica juvenil (Vogt-Spiel-
j Dislipidoses 1 meyer) I Idiotia infantil tardia (Jansky Biels-
i I chowky; Batten-Mayou) 
I Franceschetti: I Tipo adulto ( Kufs) 
Células 
gonglionares 
I l Tipo pre-senil ( Bogaert-Borremans) 
l Tipo congéni+o ( Norman e Wood) 
Camada J Degeneração cistóide 
nuclear l Retinose circinada 
Camada 
das fibras 
nervosas 
~ Esclerose tuberosa de Bourneville (?) 
{ 
Epitélio 
pigmentar 
Tape rum 
nigrum. 
l 
( 
t V "'"'''id od '' h lo li"" o" ''"'" 
I 
I I 
j "'"" opiMIIo I 
Cones ~ 
I e Bastonetes 
I 
I 
I 
I 
r 
Retinosos 
Abiotróficas 
Centrais: 
Distrófixas 
maculares 
( Sorsby) 
/ Hemoralopia con'}ónita 
Neuro·epitélio I ! O "'''~d de Oguchi 
r { Juvenil Alróficas Adulta 
Senil 
I Juvenil Adult11 (Corei· 
Exsudati· dite de 
v as Doyne) 
l Senil 
r Retinose pigmeniM 
I típicrJ 
I Retincr;o pigmentar 
J som pigmento l Rotinose pundach albe·;cens 
Sindrome do l~w-
1 rence·Moon·BM-
l det.Biedl 
f 
["F ,.czius alb;punctatus 
.. I_ C,y;·;eir.1s cromdticas ( Daltocism.>) 
E 
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RESUMO 
Como as doenças degenerativas da re-
tina são, em geral, processos mórbidos de 
base hereditária, o Prof. Corrêa Meyer co-
meça por expor o que se entende por abio-
trofia e processos heredo-degenerativos, à ba-S de trabalhos de Cowers, Treacher Collins, 
orsby e outros, bem como a conclusão a 
qu~ os .dive~sos, autores chegaram de que. a ~b10trofia nao e senão uma forma especia-h~ada de heredo-degenerescência, pois nela 
sao lesados primitivamente os elementos ce-lulare~ de mais alta di~renciação biológieca, 
e.m vutude de factores inerentes, hereditá-
n?s; que dão à cédula uma fragilidade con-gemta. 
Atu~lmente a patogenia das doenças 
dege.nerabvas da retina, entre elas a retino· 
s~ Pigmentar e as distrofias maculares, con-j!de~adas processos abiotróficos, por exce-
encia, assenta, para uns em lesões prema-
turas dos cones e basto~etes para outros 
' em It ~ ' ' a eraçoes vasculares da coroideia que 
secu d' · ' n anamente, repercutem sôbre a retina. 
. d CVtudo, pesquisas anátomo-patológi-
das e erhoef ( 1931 ) e Hervouet ( 1954) 
lmonstram a quase integridade da corioca-
Pl ar na retinose pigmentar e êstes autores 
concordam com Leber (1916) e Collins 
( 19 ~ 9) em que a lesão essencial da retino-
se P•.gmentar é a degenerescência, lise pro-
gre~siVa e o desaparecimento das células vi-
. sua1s, após histogénese normal 
~ Al~m dos achados clínica's e anatômi-~ cos o~hveram-se ~utr_?s experimentais, peb 
l; ~mprego de substanc1as de toxicidade elec-
i; hva para a retina (atoxil, adrenalina, com-
t. Post<~s iodados, etc.) que produziram ver-f da~enos processos de retinose pigmentar ex-
f pe~m.ental com alterações da camada neuro-
! . epltehal. 
h d No que resp:ita. às formas. centrais dB:s 
ere o-degenerescenctas da rehna - reh-
noses abiotróbicas maculares ou ' distrofias 
: ma~ulare.s, - comprova-se que as manifes-
• taç?f~s. h1stológicas são idênticas às formas 
. P~? encas. descritas a propósito do estudo da 
' re mose Pigmentar. 
. h' 1~e~undo Collins, baseado em estudos 
, S Isto ogtco~, . a.s lesões da doença de T ay-
'. achs 0~ 1~10ha amaurótica infantil - de-
' generescencia das células ganglionares e fi. 
bras nervosas da retina com conservação dos 
canes e bastonetes - são diferentes dos ca-~os d~ degeneração retiniana que se iniciam 
a macula e nesta evolvem. Os estudos mais 
recentes sôbre a etiologia e patogenia da 
doença de Tay-Sachs excluem-na das distro-
fias maculares heredo-degenerativas e, jus-
tamente com a doença de Nieman Pick, é 
incluída no "quadro da patologia neuroocu-
lar, que tem por expressão uma perturbação 
metabólica dos lípidos - precisamente a li-
poidose de fosfátidos." 
Trabalhos de Nicholls e de Boume, 
Campbel e T ansley, relativos à retinite pig-
mentar, nos ratos, revelam que os primeiros 
sinais de degenerescência se e~c~ntram n_o 
núcleo e levam a considerar a h1potese mw-
to plausível de que "as células morrem em 
conseqüência de alguma perturbação do seu 
metabolismo celular", o que seria mais um 
elemento em favor da teoria abiotrófica da 
lesão primitiva das células sensoriais da re-
tina. 
A consideração das formas clínicas, 
anatomopatológicas e histológicas fazem res-
saltar a "teoria unicista" da origem comum 
dos processos degenerativos retinianos. E' 
citado um excerto do artigo J. François 
( 1952) intitulado "Degenerescência macu-
lar senil e hereditariedade" que se transcre-
ve a seguir parcialmente: 
Entre tôdas as variedades de degene-
rescência heredo-familiar da corioretina, exis-
te uma gama de formas intermediárias, indo 
das mais simples aos tipos mais complexos, 
de modo que a idéia de uma heredo-degene-
rescência única vem naturalmente ao espí-
rito, e isto ta~t~ mais. fàcilmenre quanto for-
mas de trans1çao e hpos aparentemente di· 
ferentes podem encontrar-se numa única e 
mesma família . . . E, de fato, tôdas as dis-
trofias maculares representam fundamental-
mente a mesma lesão heredo-degenerativa, a 
mesma degenerescência tapeto-retiniana cen-
tral, que dará em famílias diferentes e em 
idades diferentes, aspecto oftalmoscópico di-
ferente. 
A unidade mórbida das doenças here· 
ditárias retinianas impõe-se e a procedência 
dos fatos patológicos desenvolvidos em fase 
diferente da evolução do indivíduo será ort-
ginada na perturbação íntima de um gen 
alterado. A análise destes processos mórbi-
dos mostra que êles se imbricam uns nos 
outros, como se pertencessem a um~ grande 
família de lesões degenerativas umdas por 
um elo comum, que é a incidência da fôrça 
hereditária que os engloba e confunde mu-
tuamente. 
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A retinose pigmentar abiotrófica oferece 
o exemplo da nova orientação que procura 
discernir a natureza exata da afecção here-
ditária, não pela manifestação enganadora 
fenotípica, mas pela pesquisa do seu com-
portamento genotípico. 
A degenerescência pigmentar da retina 
pode numa primeira geração revestir (Fro-
ment, Bonnet, Colrat) o tipo periférico; na 
segunda o tipo macular; e na terceira o tipo 
macular e circumpapilar. Estas afecções po-
deriam ser encaradas como afecções autôno-
mas e, contudo, não são mais do que for-
mas de passagem entre um e outro tipo clí-
nico. E' a mutação nociva ou desfavorável 
do gen a criar a doença com exteriorização 
morfológica variada. 
A sistematização das doenças heredi-
tárias da retina tem obedecido (Renard e 
Fontaine) a critérios diferentes: ou da auto-
nomia patológica (Behr e Elwyn); ou do 
tipo de transmissão hereditária (Franceschet-
ti); ou da evolução (Leinfeld, Carro! e co-
laboradores); ou da topografia macroscó-
pica. 
Franceschetti e colaboradores apresen-
taram no Congresso Internacional de Oftal-
mologia de Londres, em 1950 uma classifi-
cação baseada nos dados da genética, que 
o A. considera um guia precioso no estudo 
do capítulo complexo da patologia neuroocu-
lar das heredo-degenerescências e desenvol-
ve-a em pormenor no seu trabalho. 
Outra classificação foi proposta em .. 
1948 por Elwyn, no seu livro "Diseases of 
retina" e mais tarde, em 1953, sob o fun-
damento de que a lesão primitiva pode aco-
meter isoladamente qualquer das camadas 
da retina. Assim, entendendo que cada um 
dos elementos da retina está propenso a so-
frer uma forma de heredo-degenerescência, 
classifica as doenças heredo-degenerativas 
localizadas em cada uma das camadas reti-
nianas. Considera como primeira camada a 
membrana vítrea de Bruch em virtude das 
Intimas conexões anatômicas com a retina. 
A classificação de Elwyn, simples, cla-
ra e com base anatômica constituiu acentua-
do avanço no estudo complexo dos proces-
sos degenerativos da retina. 
E o A. conclui: seria interessante que 
com os estudos clínicos, genéticos, histopa-
tológicos e experimentais, se pudessem disso-
ciar os diferentes processos heredo-degene-
rativos uns dos outros, de forma que ficas-
se estabelecida nítida separação entre si, tal 
como já é possível distinguir as afecções abio-
tróficas. Logo os processos heredo-degenera-
tivos retinianos poderiam ser encarados sob 
quatro formas ligadas entre si por vínculos 
patológicos comuns, mas com característi-
cas próprias que permitiriam individualizá-
las. 
Em síntese, os processos degenerativos 
da retina compreenderiam: 
1. Q - As degenerescências tapeto retinia-
nas - tendo como expressão anatô-
mica a lesão do epitélio pigmentar. 
2.Q - As abiotrofias, tendo como caráter 
fundamental a desintegração primi-
tiva dos cones e bastonetes. 
3.9 - As doenças heredo-constitucionais, 
tendo como feição especial a para-
gem da sua evolução clínica. 
4.9 - As heredo-degenerescências propria· 
mente ditas, reunindo tôdas as de-
mais entidades clínicas que não ti-
vessem lugar nem no epitélio pig-
mentar nem no neuro-epitélio sen. 
sorial. 
RÉSUMÉ 
Comme les maladies dégénératives de 
la rétine sont en général des processus mor-
bides à base héréditaire, le Prof. Corrêa Me-
yer commence par exposer ce qu'il entend 
par abiotrophie et processus hérédo-dégéné-
rarifs, sur la base de travaux de Gowers, 
Treacher Collins, Sorsby et autres, ainsi qu'à 
partir de la conclusion à laquelle ont abouti 
les divers auteurs, à savoir que l'abiotrophie 
n'est autre qu'une forme spécialisée de l'hé-
rédo-dégénérescence, car, dans cette affec· 
tion, ce sont les éléments cellulaires à plus 
haute différenciation biologique qui sont pri-
mitivement lésés, en vertu de facteurs inhé· 
rents héréditaires qui donnent à la cellule une 
fragilité congénitale. 
Actuellement, la pathogénie des mala-
dies dégénératives de la rétine, entre autres 
la rétinose pigmentaire et les distrophies ma· 
culaires, considérés comme des processus 
abiotrophiques par excellence, repose, pour 
les uns, sur des lésions prématurées des cô· 
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nes et des bastonnets, et pour les autres sur 
des altérations vasculaires de Ia choroide que, 
secondairement, se répercutent sur la rétine. 
~ ourefois, des recherches anatomo-pa-
thologtques de Verhoef ( 1931 ) et Hervouet 
(19?4) démontrent la quasi intégrité de la 
chono capillaire dans Ia rétinose pigmentai-
(e, et ces auteurs sont d' accord avec Leber 
.1916) et Collins (1919) sur ce que la lé-i10d .essentielle de la rétinose pigmentaire est 
~ egénérescence progressive et la dispari-
bon des cellules visuelles apres histogénese 
normale. 
Outre les résultats cliniques et anatomi-
fues, d'autres ont été obtenus expérimenta-
~n;tent, par 1' emploi de substances d'une to-
.lCJ1~té élective pour la rétine (atoxil, adré-
~a ts~, .composés iodés, etc.) qui ont produit 
t ~ ventables processus de rétinose pigmen-
hre expérimentale, avec altération de la cou-
c e neuro-épithéliale. 
I En ce qui concerne les formes centra· 
es des hérédo-dégénérescences de la rétine 
; rétinoses abiotrophoques maculaires ou 
I tstrophies maculaires - il est prouvé que 
es manifestations histologiques sont identi-
ques aux formes périphériques décrites à 
PropoD de l' étude de la rétinose pigmentaire. 
ét 'apres Collins, qui se fonde sur des d.U~s histologiques, les lésions de la mala-f~\/ T ay-Sachs ou idiotie amaurotique in-
gl!' 1 e :-- dégénérescence des cellules gan-
f 100Datres et des fibres nerveuses de la ré-t~ne avec conservation des cônes et des bas-
ra~nets ;-:- .sont diférentes des ca~ de dégéné-
la on rehntenne qui prennent natssance dans 
pl ma~ule et qui y évoluent. Les études les 
d j recentes sur I' étiologie et la pathogénie 
cie da NJ.aladie de T ay-Sachs excluent celle-
rar es dtstrophies maculaires hérédo-dégéné-
rnatves ~t l'incluent, avec la maladie de Nie-
ne nn-Ptck, dans Ie "cadre de la pathologie 
turbro:oculaire qui a pour expression une per· 
llle atlon métabolique des lipides - précisé-
. nt a lipoide de phosphatides" . 
de C les travaux de Nicholls et de Boume, 
nite 8!l!Phel et de Tansley, relatifs à la réti-
les Ptg"'!entaire chez les rats, révelent que 
trou Premters signes de dégénérescence se teur:e~t da~s 1~ noyau et amenent ces au-
suiv a 1constdérer l'hypothese tres plausible 
séq:nt aquelle "les cellules meurent en con-rnétabnc~ de quelque perturbation de leur 
ment dhsme cellulaire", ce qui serait un élé-
tropb' e plus en faveur de la théorie abio-
sen8019li de la lésion primitive des cellule5 L~ es de la rétine. 
examen des formes cliniques, anato-
mopathologiques et histologiques fait ressor-
tir la "théorie uniciste" de I' origine commu-
ne des processus dégénératifs rétiniens. L'au-
teur cite un extrait de l'article de J. Fran-
çois (1952), intitulé ( "Oégénérescence ma-
culaire sénile et hérédité", que nous transcri-
vons ci-dessous partiellement: 
Parmi toutes les variétés de dégénéres-
cence hérédofamiliale de la choriorétine, il 
existe une gamme des formes intermédiaires, 
allant des plus simples aux types les plus 
complexes, en sorte qui l'idée d'une hérédo-
dégénérescence unique vient naturellement à 
l'esprit, et ceei d'autant plus facilement que 
I' on peut trouver des formes de transition et 
des types apparemment différents dans une 
seule et même famille. . . Et, en fait, toutes 
les distrophies maculaires représentent fon-
damentalement la même lésion hérédo-dé-
générative, la même dégénérescence tapéto-
rétinienne centrale, qui donnera, dans des 
familles différenres et pour des âges diffé-
rents, un aspect ophtalmologique différent. 
L'unité morbide des maladies héréditai-
res rétiniennes s'impose et la provenance des 
faits pathologiques développés en des pha-
ses différentes de l'évolution de l'individu 
prenda naissance dans la perturbation intime 
d'un gêne altéré. L'analyse de ces processus 
morbides montre qu'ils s'imbriquent les uns 
dans les autres, comme s'ils appartenaient à 
une grande famille de lésions dégénératives 
unies par un chainon commun, qui est l'in-
cidence de la force héréditaire qui les englo-
be et les confond mutuellement. 
La rétinose pigmentaire abiotrophique 
nous offre un exemple de la nouvelle orien-
tation qui cherche à discemer la nature exac-
te de l'affection héréditaire non par la mani-
festation trompeuse phénotypique, mais par 
la recherche de son comportement génotv-
pique. 
La dégénérescence pigmentaire de la 
rétine peut dans une premiere génération re-
vêtir (froment, Bonnet, Colrat) le type pé-
riphérique; dans la seconàe, le type macu-
laire; et dans la troiseme, le type maculaire 
et circumpapillaire. Ces affections pourraient 
être envisagées comme des affections auto-
nomes, et toutefois elles ne sont autres que 
des formes de passage entre l'un et l'autre 
types cliniques. C' est la mutation nocive ou 
défavorable du gêne qui crée la maladie avec 
une extériorisation morphologique variée. 
La systématisation des maladies héré-
ditaires de la rétine a obéi (Renard et Fon· 
taine) à des criteres différents: soit de l'au-
tonomie pathologique (Behr et Elwyn); soít 
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du type de transmission héréditaire (Fran-
ceschetti); soit de l'évolution (Leinfeld, Car-
ro! et collaborateurs); soit de la topographie 
macroscopique. 
Franceschetti et collaborateurs ont pré-
senté au Congres International d'Ophtalmo-
logie de Londres, en 1950, une classifica-
tion basée sur les données de la génétique, 
que I' auteur considere comme un guide pré-
cieux dans I' étude du chapitre complexe de 
la pathologie neuro-oculaire des hérédo-dégé-
nérescences, et qu'il expose en détail dans 
son travail. 
Une autre classification a été proposée 
en 1948 par Elwyn, dans son ouvrage "Di-
seases of retina", et plus tard, en 1953, sur 
le fondement que la lésion primitive peut at-
taquer isolément n'importe quelle couche de 
la rétine. Ainsi, considérant que chacun des 
éléments de la rétine est incapable de subir 
une forme d'érédo-dégénérescence, il classe 
les maladies hérédo-dégénératives localisées 
dans chacune des couches rétinienne~. n con-
sidere comme premiere couche la membrane 
vitrée de Bruch, en raison de ses connexions 
anatomiques étroites avec la rétine. 
La classification d'Elwyn semble claire 
et, établie sur une base anatomique, elle re-
présente une avance sensible dans létude 
complexe des processus dégénératifs de la 
rétine. 
En condusion, I' auteur affirme qu'il 
serait intéressant si, ao moyen d'études clini-
ques, génétiques, histopathologiques et ex-
périmentales, I' on pouvait dissocier les uns 
des autres les différents processus hérédo-dé-
génératifs de maniere à établir entre eux 
une nette séparation, comme il est d'ores et 
déjà possible de distinguer les affections abio-
trophiques. Ainsi, les processus hérédo-dégé-
nératifs rétiniens pourraient être envisagés 
sous quatre formes, unies entre elles par les 
liens pathologiques communs, mais avec des 
caractéristiques propres qui permettraient de 
les individualiser. 
En résumé, les processus dégénératifs 
de la rétine comprendraient: 
1) 
2) 
3) 
4) 
Les dégénérescences tapéto-rétiniennes 
ayant comme expression anatomique 
la lésion de l'épithélium pigmentaire; 
Les abiotrophies ayant comme caracte-
re fondamental la désintégration pri-
mitive des cônes et des bâtonnets; 
Les maladies hérédo-constitutionnelles 
ayant comme aspect particulier l'arrêt 
de leur évolution clinique; 
Les hérédo-dégénérescences proprement 
dites, groupant toutes les autres entités 
cliniques qui ne pourraient être classé'.!s 
com me de I' épithélium pigmentaire oi 
comme neuro-épithélium sensoriel. 
SUMMARY 
As the degenerative diseases of the re-
tina are generally morbid processes of he-
reditary basis, Prof. Corrêa Meyer, based on 
works by Gowers, Treacher Collins, Sorsby 
and others, firstly reports what abiotrophy 
and hereditary-degenerative processes are, as 
well as the conclusion to which tre different 
authors carne, that abiotrophy is merely a 
specialised form of hereditary degeneration, 
since in it, the cellular elements of highest 
biological differenciation are primitively af-
fected, owing to inherent, hereditary factors, 
wh!ch give the cell a congenital fragility. 
At pres-ent, the pathogeny of the dege-
nerative diseases of the retina, among which 
retinitis pigmentosa and macular dystrophies, 
essentially regarded as abiotrophic processes, 
are considered by some as based on prema-
ture lesions of the cones and rods, by others 
as vascular alterations of the choroid, which 
are secondarily reflected upon the retina. 
However, Verhoef's (1931) and Her-
vouet's (1954) anatomical and pathological 
researches prove the quasi-integrity of the 
choriocapillaris in retinitis pigmentosa, and 
these authors agree with Leber (1916) and 
Co!lins (1915) that the essential lesion o f 
the retinitis pigmentosa is the progressive de-
generation and disappearance of the visual 
cells, after normal histogenesis. 
Experimental discoveries were made, 
besides clinicai and anatomical ones, by 
using substances of elective toxicity to the 
retina ( atoxyl, adrenaline, iodine compounds 
etc.) which produced real processes o f ex-
perimental retinitis pigmentosa, with change 
of the neuro-epithelial layer. 
As for the central forms of the heredi-
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tary degenerations of the retina - macular abi~tr?phic retinitis or macular dystrophies 
-. 1t 1s proved that the histological manifes-
tabons are similar to the peripheral forros de~c~~~d in connection with the study of 
retmths pigmentosa. According to Collins, ~ased on ~ist?logical stu?ies, !he lesions «;>f 
. d~y-Sachs dtsease, o r mfanble amaurohc 
1 Iocy - a degeneration of the ganglion ce~s and nerve-fibres of th~ retina, the rods 
fn cones being unaffected - are different 
rom the cases of retina! degeneration, which 
Were produced and developped in the ma-
cuia. The most recent studies of the ehtiolo-
~ and pathogeny of Tay's disease, exclude d from !he hereditary-degenerati~ macular 
P~s~~oph!es, and include it, with Niemann-
Ic s dtsease, in the picture of the neuro-d~ular pathology expressed by a metabolic 
}" ISt';lrbance of the Jipoids - pricise}y the 
'POtdo~e of phosphat. 
T Ntcholls and Bourne's Campbel and 
t ans~ey's works relating to retinitis pigmen-
osa tn mice, show that the first signs of de-
ren~ration are fould in the nudeus, and 
hiad to the consideration of the very plausi-
fe hypothesis that "the cells dye as a result 
H s~,me disturbance of their cellular metabo-~rn · This would bring about another ele-
ti ent t? the abiotrophic theory of the primi-
ve IThon of the sensorial cells of the retina. 
torn e consideration of the clinicai, ana-
ha opathological and histological fonns en-ort~es the "unicism" theory of the common 
Th gmf of the retinia} degenerative processes. art~ I ollowing extract is from J. François' 
ge te e 0952) called "Senile Macular De-n~ration and Heredity" . 
fam')'Among ali the varieties of hereditary 
re .1 Iar degeneration of the chorioretina, the-
the 1s. a range of intennediate fonns, from 
that s:~p~~st, to the most complex types, so 
rnes e tdP.a of hereditary degeneration co-
tran ~~turally to the mind, the more so, as 
typ 81 Ion forrns, and apparent~ different 
far:i• can be found in one and the same 
fund Y · • · In fact, ali macular dystrophies 
ry d amentally represent the same heredita-
ce~tegenerative lesion, as well as the same 
will r:l tape~um-~e~inial degeneration, whi~h 
fere t PPear m d1fferent families, and at dif-asp~t.ages, with a different ophtalmoscopic 
dita T1: rnorbid unity of the retinial here-
ven? Iseasc is established, and the pro-
in a 'd·ff of the pathological facts developed 
invid 11 er~nt stagc of the evolution of the 
ua • Wtll be caused by the intimate dis-
turbance of a changed gen. The analysis of 
these morbid processes shows that they im-
bricate, as if belongig to a large family of 
degenerative lesions, joined by a common 
link, which is the incidence of the heredita-
ry strength that comprises and entermingles 
them . 
The abiothophic retinitis pigmentosa 
shows the example of the new orientation 
which aims to distinguish the exact nature 
of the h~reditary disease, not trough the phe-
notypical misleading manifestation, but 
through the research of ist geno-typical be-
haviour. 
The pigmentary degeneration of the 
retina can assume the peripheric type in a 
first generation (Froment, Bonnet, Colrat); 
in the second one, the macular type; in the 
third one, the macular and circumpapillary 
type. These diseases might be considered as 
autonomous diseases, nevertheless, they are 
mere passage between one and the other 
clinicai type. It is hurtful or unfavourable 
change of the gen, developing the discase 
with varied morphological exteriorization. 
The systematization of the hereditary 
diseases of the retina have been based on 
different criteria, viz. a) the pathological 
autonomy (Behr and Elwyn); b) the here-
ditary transmission type (Franceschetti); c) 
the evolution ( Leinfeld, Carro! and collabo-
rators); d) the macroscopic topography. 
Franceschetti and his collbaorators read 
before the lnternational Congress of Ophtal-
mology in London, 1950, a classification ba-
sed on data of genetics, which the author re-
gards as a precious guide to the complex 
chapter of the neuro-ocular pathology of he-
reditary degenerations, evolving it in detail 
in bis work. 
Another classification was proposed by 
Elwyn in 1948, in his book "Diseases of Re-
tina", and !ater, in 1953, founded on the 
fact that the primitive lesion may affect any 
of the layers of the retina, separarely. Thus, 
considering that each element of the retina 
is liable to undergo a fonn of hereditary de-
generation, he classifies the hereditary-dege-
nerative diseases localized in each layer of 
the retina. 
He considers Bruch's vitreous membrane 
as first layer, owing to the intimate anato-
m:Cal connections with the retina. 
The simple, clear and anatomically-
based, Elwn's classification consitutes a mar-
ked improvement on the complex study of 
the degeneratíve processes of the retina. 
Tbe author concludes saying that it 
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would be interesting that, through the clini-
cai, genetic, histopathological and experi -
mental studies, it might be possible to disso-
ciate the various hereditary-degenerative pro-
cesses, so that a distinct separation among 
them might be settled, as it happens with 
the abiotrophic affections. 
Thus, the hereditary-degenerative pro-
cesses of the retina should be considered un-
der four forms, intnnateli connected by com· 
mon pathological links, but with their own 
characteristics, which would make their indi-
vidualization possible. 
To sum up, the degenerative processes 
o f the retina would comprise: 
1) 
2) 
3) 
4) 
The tapetal degenerations of the retina, 
their anatomical expression being the 
lesion of the pigmentary epithelium. 
The abiotrophies, their essential charac-
ter being the primitive desintegration 
of cones and rods. 
The hereditary-constitutional diseases, 
their special feature being the suspen-
sion of their clinicai evolution. 
The so·called hereditary degenerations, 
comprising ali the other clinicai entities, 
which had no place wither in the pig-
mentary epithelium, or in the sensorial 
neuro-epithelium. 
ZUSAMMENF ASSUNG 
Da die degenerativen Erkrankungen der 
Retina im allgemeinen Krankheitsprozesse 
auf hereditarer Grundlage sind, geginnt Prof. 
Corrêa Meyer mit der Definition der Abio-
trophien und der hereditar·degenerativen 
Prozesse, auf Grund der Arbeiten von Go-
wers, Treacher Collins, Sorsby und anderen. 
Er schildert auch den Schluss, zu dem die 
verschiedenen Autoren gekommen sind; dass 
die Abiothophie nur eine Sonderform der 
hereditaren Degeneration ist, da bei ihr die 
biologisch hochstdifferenzierten Zellelemente 
von Anfang an geschadigt sind, auf Grund 
von ihnen eigentümlichen vererblichen Fak-
toren, die der Zelle eine angeborene Anfallig-
keit verleihen. 
Was die Pathogenese der degenerativen 
Netzhauterkrankungen anlangt, einschlies-
slich der Retinis pigmentosa und der Makula-
atrophie, die beide ais typisch abiotrophisch 
angesehen werden, so beruhen sie für die ei-
nen auf vorseitigen Schadigungen der Zapfen 
und Stabchen, für die anderen auf Gefassve-
áinderungen der Aderhaut, die dann sekun-
dãr ihre Wirkung auf die Netzhaut ausüben. 
Doch zeigen pathologisch-anatomischen 
Untersuchungen von Verhoef ( 1931) und 
Hervouet ( 1954), dass di e Kapillaren der 
Chorioidea bei Retinitis pigmentosa fast võllig 
intakt sind. Auch stimmen diese Autoren mit 
Leber (1916) und Collins (I 919) darin übe-
rein, dass die wesentliche Schadigung der Re-
tinitis pigmentosa die progressive Degenera-
tion ist und der Schwund der Sehzellen, nach 
normaler Histogenese. 
Ausser den klinischen und anatomischen 
Befunden wurden auch noch experimentelle 
gewonnen durch den Gebrauch von Stoffen, 
die ausschliesslich auf die Retina schadigend 
wirken (Atoxyl, Adrenalin, Jobverbindun-
gen, etc.), die eine regelrechte experimen-
telle Retinitis pigmentosa erzeugten mit Ve-
randerungen in der neuro-pithelialen Schicht. 
Was die Hauptformen der hereditaren 
Degenerationen der Retina anlangt, abiotro-
phische Makularetinitis oder Makullatro-
phien, so wurde bewiesen, dass die histolo-
gischen Erscheinunge ndie gleichen sind wie 
die bei der Retinitis pigmentosa beschriebe-
nen. 
Nach Collins, der sich auf histologische 
Untersuchungen stützt, sind die Schadigun-
gen bei der Tay-Sachs'schen Krankheit oder 
infantilen amaurotischen ldiotie, eine Dege-
neration der Ganglienzellen und der Nerven-
fasern der Retina unter Erhaltung der Zap-
fen und Stabchen und verschieden von den 
Fallen der -Netzhautdegeneration, die ihren 
Ausgang von der Makula nehmen und sich 
dort entwickeln. Die neuesten Untersuchun-
gen, über die Aetiologie und Pathogenese der 
Tay-Sachs'schen Krankheit schliessen diese 
von der hereditardegenerativen Makulaatro-
phie aus. Sie wird zusammen genommen 
mit der Niemann-Pick'schen Krankheit un-
ter dem "neuro-okularen Krankheitsbild, das 
sich in einer Stoffwechselstõrung der Lipoide 
aussert, genauer der Lipoidose der Phos· 
phate". 
Arbeiten von Nicholls, Bourne, Camp· 
r 
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h~l und Tansley, die sich mit der Retinitis 
Pigmentosa hei Mãusen befassen zeigen 
d d' ' ' 
. ass 1e ersten Anzeichen der Degeneration 
Im Nukleus zu finden sind und machen die ~ypothese sehr plausibel dass "die Zellen 1~olge irgend einer ZeiÍstoffwechselstõrung 
a sterben", was noch ein Argument mehr 
~bguns~en der abiotrophischen Theorie wãre z llr dJe F rühschãdigung der sensorischen 
e en der Retina. 
I . Die Hetrachtung der klinischen, patho-
Fgisch-anatomischen und histologischen 
Thrm. hat ais Ergebnis die "unizistische" 
d eone über den gemeinsamen Ursprung 
er degenerativen Retinaproresse. Ein Aus-
~~~ aus ~em Artikel von J. François (1952) 
1 Ie~ m1t dem Titel: "Senile Makuladege-
fne1rahon und Vererbung", der hier teilweise o gt: 
1. .. Unter allen Arten der hereditãr-fami-h=r~n ~egeneration der Aderhaut Neutz-
F u ' gJbt es eine Reihe von intermediãren se~~!llen, von der einfachsten bis zu den viel-
der Irgtdn Typen, sodass einem unvillkürlich 
gen e. anke einer einzigen hereditãren De-
Ue.:ahon kommt und das um so eher, als 
d rgangsformen und scheinbar verschie-k~r:;:_ Typen in ein und derselben Familie vor-
Mak ~e~· · · · · . Und tatsãchlich zeigen alie 
ste u a egenerationen im Grunde die glei-
chiedentrale Retinaschadigung, die in vers-
bens Í~en Familien und verschiedenen Le-
Auss:h ern ein anderes ofhtalmoskopisches 
~n ergeben. 
krankDie Einheit der hereditãren Retinaer-
1-IerkuUÍ:en drãngt sich einem auf, und die 
einer n der pathologischen Fakten die in 
lndividndereren Phase der Entwicklung des 
Storun uu~s aufreten, beruht auf der inneren 
suchu g e~nes veranderten Gens. Die Unter-
sie m ~g· dieser Krankheitsprozesse zeigt, dass 
zu ei~ emFnder verflochten sind, ais ob s1e 
gunge~r a~ilie der degenerativen Sc~ãdi­
rne8 G!i ~horten, die durch ein gememsa-
Vererb e verbunden sind, den Zufall der 
rniteinaundgskraft, der sie zusammenfasst und 
n·n er vennengt. 
sa biet 1~ dbiotropfische Retinits pigmento-
die de e as Beispiel der neuen Richtung, 
Affektil') ge~auen Charakter der hereditãren notypj~h nJcht durch ihr tãuschendes phã-
sondern ds Aeussere zu unterscheiden zucht, 
notipisch urVch die Untersuchung seines ge-
o· en erhaltens. 
kann i~e . Degeneration des Retinapigments 
ren Ty emer ersten Generation den periphe-
Colrat) .P~s dannehmen (Froment, Bonnet, 
' ltl er zweiten den makularen Ty-
pus und in der dritten den makulãren und 
zirkumpapillãren Typus. Diese Krankheiten 
konnte man ais autonome Affektionen an-
sehen und doch sind sie nichts anderes als 
Uebergangsformen zwischen dem einen und 
dem anderen klinischen Typus. Es ist die 
schãdliche und ungünstige Verãnderung des 
Gen, das diese Krankheit in verschiedenen 
morphologischen Erscheinungsformen auftre-
ten lãsst. 
Die sistematische Einteilung der here-
ditãren Retinaerkrankungen ist verschiede-
nen Kriterien (Renard und Fontaine) ge-
folgt: entweder der pathologischen Selbstãn-
digkeit (Behr und Elwyn), oder der heredi-
tãren Uebertragung (Franceschetti}, oder der 
Entwicklung (Leinfeld, Carro! und Mitarbei-
ter) , oder der makroskopischen T opogra-
phie. 
F ranceschetti und seine Mitarbeiter ha-
ben auf dem lntemationalen Opftalmologen-
kongress 1950 in London eine Einteilung 
vorgeschlagen, die sich auf genetische Da-
ten stützt, die der Autor ais wertvolle Führung 
beim Studium des vielseitigen Gebiets der 
neuro-okulãren Pathologie der hereditãren 
Degenerationen begrüsst und in seiner Ar-
beit ausführlich beschreibt. 
Eine andere Einteilung wurde 1948 von 
Elwyn in seinem Buch "Diseases of Retina"' 
vorgeschlagen, und spãter, im Jahre 1953, 
auf der Grundlage, dass die Primãrschãdi-
gung irgend eine Retinaschicht isoliert be-
fallen kan. In der Annahme, dass in jedem 
Teil der Retina die Moglichkeit für eine Form 
der hereditãren Degeneration vorhanden ist, 
teilt er die hereditar-degenerativen Krankhei-
ten já nach der Schicht ein, in der sie auf-
treten. Er betrachtet ais erste Schicht die 
Bruch'sche Membran wegen engen anato-
nischen Verbundenheit mit der Retina. 
Die Einteilung von Elwyn ist einfach 
und klar und bedeutet einen deutlichen For-
tschritt im schwierigen Studium der dege-
nerativen Retinaprozesse. 
Un der Verfasser schliesst damit, dass 
es interessant wãre, mit den klinischen, gene-
tischen, histopathologischen und experimen-
tellen Untersuchungen die verschiedenen he-
reditãr-degenerativen Prozesse voneinander 
zu unterscheiden, sodass eine deutliche Tren-
nung voneinander gemacht werden konne, 
ebenso wie es já schon mõglich sei, die abio-
trophischen Affektionen voneinander zu un-
terscheiden. Demnach kõnnten die heredi-
tar-degenerativen Retinaprozesse unter 4 As-
pejten angesehen werden, die durch gemein-
same pathologische Bande miteinander ver· 
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knüpft sind, jedoch ihren eigenen Charakter 2) 
haben, was wiederum erlauben würde, sie vo-
neinander zu unterscheiden. 
Zusammengefasst Würden die degenera- 3) 
tiven Retinaprozesse sich folgendermassem 
aufteilen lassen: 
1) Die Retinadegenerationen, deren ana-
tomische Manifestation die Schãdigung 
des Pigmentepithels darstellt. 
4) 
Die Abiotrophien, deren Grundchara· 
ker dtr primare Zerfall-die Desintegra· 
tion - der Zapfen und Stãbchen ist. 
Die hereditar-konstitutionellen Krank-
heiten, deren Besonderheit der Stills-
tand ihrer klinischen Entwicklung ist. 
Die eigentlichen hereditãren Degenera-
tionen, die alie übrigen klinischen We-
senheiten in sich vereinigen, die weder 
im Pigmentepithel noch im Neuroepi-
thel sind. 
